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Resumo$SRSXODomRKXPDQDQmRpKRPRJrQHDHLVVRVHUHÁHWHQDFDSDFLGDGHItVLFD
e nos riscos de aquisição de doenças. É provável que cada ser humano tenha XP ULVFR ~QLFR EDVHDGR HP VXD KHUDQoD JHQpWLFD DVVRFLDGD DRV IDWRUHV
ambientais. Dessa forma, atualmente, pesquisas buscam caracterizar a 
aptidão esportiva e o risco a doenças, no âmbito individual e populacional. 
Além disso, as características físicas pouco se relacionam com a ancestralidade 
genética. Na população brasileira, por exemplo, diversas pesquisas mostram 
a baixa correlação entre fenótipo cor de pele e a origem genética. A despeito GHVWDVHYLGrQFLDVDLQGDpFRPXPRXVRGHFODVVLÀFDo}HVUDFLDLVYROWDGDVDRELQ{PLRFRUHDQFHVWUDOLGDGHELRJHRJUiÀFD2WUDEDOKREXVFRXDSUHVHQWDU
evidências de que a autodeclaração e a determinação de traços físicos 
ancestrais não se coadunam com a ancestralidade molecular, sobretudo do 
povo brasileiro. Além disso, o uso de informações de ancestralidade para 
predições médicas pode apresentar importantes limitações.
Palavras-chave: Etnicidade. Predisposição a doenças. População 
brasileira.
Abstract7KHKXPDQSRSXODWLRQLVQRWKRPRJHQHRXVDQGWKLVLVUHÁHFWHGLQSK\VLFDO
performance and risk of acquiring diseases. It is likely that every human 
being has a single risk, based on their genetic inheritance associated with 
environmental factors. Thereby, nowadays, epidemiological studies seek to 
characterize and sports performance and disease risk at the individual and 
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population level, thus being able to make plans for physical improvement, 
disease prevention and therapeutic strategies. In the Brazilian population, 
eg, different researches have showed the low correlation between skin 
color phenotype and genetic ancestry. Despite of these evidences, the KXPDQUDFLDOFODVVLÀFDWLRQVWLOOKDVGLUHFWHGWRFRORUDQGELRJHRJUDSKLFDO
ancestry binomial. Work sought to present evidences that self-declaration 
and determination of physical traits ancestors are not consistent with the 
molecular ancestry, especially in the Brazilian people. Furthermore, the use 
of ancestors physical traits information for medical predictions can present VLJQLÀFDQWOLPLWDWLRQV
Keywords: Ethnicity. Predisposition to disease. Brazilian population.
1.Introdução
A ancestralidade dos brasileiros é constituída de três grupos principais: 
europeus, em sua maior parte imigrantes portugueses, negros africanos 
trazidos forçosamente para o território nacional para o trabalho escravo os 
nativos americanos, os indígenas. A partir da interação étnica, cultural e 
genética destas populações fundadoras, tem-se hoje uma população com XPDOWRJUDXGHPLVFLJHQDomRSRVVXLQGRKLVWyULFRVyFLRGHPRJUiÀFR~QLFR
entre todas as populações do mundo (RODRIGUES, 2007). 
Para se descrever diferentes grupos populacionais, têm-se usado termos FRPVLJQLÀFDGRVGLYHUJHQWHVUDoDHHWQLD&RQWXGRFRPDYDVWDH[SDQVmRGRFRQKHFLPHQWRFLHQWtÀFRDSDUWLUGRVpF;;WRUQRXVHSRVVtYHOFRQVWDWDU
que as populações humanas não são grupos biologicamente distintos (PENA, 
2005). Evidência genéticas indicam que a maior parte da diferenciação 
fenotípica, cerca de 94%, varia mais dentro dos chamados grupos raciais do 
que entre eles (AMERICAN ANTHROPOLOGICAL ASSOCIATION, 1998). Assim, 
raças humanas, como entidades biológicas, inexistem devido ao baixo grau 
de diferenciação genética da espécie (TEMPLETON, 1999). Para Gilroy (2000), 
mesmo o conceito social de raça tem sido usado para oprimir e fomentar 
injustiças.3RURXWURODGRDVLQIRUPDo}HVFHQVLWiULDVUHÁHWHPDGLYHUVLGDGHJHQpWLFD
da população por meio de parâmetros como autodeclaração étnica e análise 
de traços morfológicos, o que, muitas vezes, não se revela uma metodologia FRQÀiYHO $ DXWRGHFODUDomR SRVVXL XPD SRQGHUDomR VXEMHWLYD HQTXDQWR
os traços físicos são determinados por poucos genes que representam XPD SRUomR tQÀPD GR JHQRPD H VmR GLVVRFLDGRV GH JHQHV UHIHUHQWHV j
metabolização de fármacos e desempenho esportivo, por exemplo. 
Do ponto de vista médico, as considerações a respeito de etnicidade H FRU GH SHOH QDGD LQÁXHQFLDP QD SUiWLFD FOtQLFD 0HVPR GRHQoDV
anteriormente ditas como “raciais”, como o caso da anemia falciforme na 
África Setentrional, são decorrentes de eventos estocásticos que submetem 
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a população ao contato com agente infeccioso e tem sua frequência 
elevada em determinadas populações pela seleção natural (PENA, 2005). 3RUpPDGLYHUVLGDGHPROHFXODUWHPVLGRDOYRGHLQ~PHUDVLQYHVWLGDVFRP
o propósito de desenvolver tratamentos os mais individualizados possíveis, 
pela farmacogenética (CHADWICK, 2012).
Assim, a partir de pesquisa exploratória e descritiva, quali-quantitativa, 
desenvolvida a partir de levantamento de dados censitários brasileiros 
e análise de documentação indireta de fontes secundárias, buscou-se 
comparar informações moleculares da diversidade populacional brasileira FRPRVGDGRVSRSXODFLRQDLVRÀFLDLV UHODFLRQDGRVj DQFHVWUDOLGDGH$LQGD
na perspectiva de mostrar limitações no uso da ancestralidade, foram 
apresentados alguns exemplos da aplicação contraditória desta abordagem 
na prática médica.
Etnias e raças
O conceito de raças humanas foi usado pelos regimes coloniais e pelo 
apartheid (na África do Sul), em uma visão histórica, para perpetuar a 
submissão dos dominadores (CALDEIRA et al.,$GHÀQLomRGHUDoDVKXPDQDVUHIHUHVHSULQFLSDOPHQWHDXPDFODVVLÀFDomRGHRUGHPVRFLDORQGH
as variáveis “cor da pele” e “origem social” ganham, graças a uma cultura GLVFULPLQDWyULD VHQWLGRV YDORUHV H VLJQLÀFDGRV GLVWLQWRV $V GLIHUHQoDV
mais comuns referem-se à cor de pele, tipo de cabelo, conformação facial e 
cranial, ancestralidade e, em alguns casos, genética.
O conceito de raça humana não se confunde com o de sub-espécie e com 
o de variedade, aplicados a outros seres vivos. Por seu caráter controverso 
(seu impacto na identidade social e política), este conceito é questionado 
por alguns estudiosos como construto social. Entre os biólogos, é um 
conceito com certo descrédito, por não se conformar a normas taxonômicas 
aceitas (PENA; BORTOLINI, 2004). Por isso, Andrade e Andrade (2014, p. GHÀQHPTXH
7URFDQGRHPPL~GRV VHGRSRQWRGH YLVWDGDELRORJLD D
distinção entre seres humanos em raças não se sustenta mais, 
do ponto de vista sociológico, sua existência é observável e 
plenamente analisável em termos de um fenômeno social 
recorrente na construção de diferenciações, segmentações 
e subordinações histórico e socialmente reproduzidas.
Embora não possam ser considerados como iguais, o conceito de raça 
é quase sempre associado ao de etnia. A diferença reside no fato de que 
etnia também compreende os fatores culturais, como a nacionalidade, a DÀOLDomR WULEDO, a religião D OtQJXD DV WUDGLo}HV H ORFDOL]DomRJHRJUiÀFD
enquanto raça compreende apenas os fatores morfológicos, como cor de 
pele, constituição física, estatura, traço facial, etc (PENA; BORTOLINI, 2004).




A diversidade genética humana tem sido objetivo de estudos moleculares TXH XWLOL]DP PDUFDGRUHV JHQpWLFRV SROLPyUÀFRV GH '1$ PLWRFRQGULDO
ou nuclear, visando inferir implicações evolutivas, forenses e também na 
elucidação de doenças genéticas e desempenho esportivo das populações 
(KIVISILD et al., 2006; ALVES-SILVA et al., 2000). ([LVWHPGLYHUVRVWLSRVGHSROLPRUÀVPRVJHQpWLFRVFODVVLÀFDGRVGHDFRUGR
com a sua natureza molecular e localização no genoma. Aqueles presentes HPFURPRVVRPRVDXWRVV{PLFRVFRQÀJXUDPVHFRPRyWLPRVPDUFDGRUHVGHLQGLYLGXDOLGDGH3RGHPWDPEpPVHU~WHLVFRPRPDUFDGRUHVLQIRUPDWLYRVGH
ancestralidade (MIAs), desde que a diferença nas frequências alélicas entre 
duas populações seja de 45% (SHRIVER et al., 1997; PARRA et al., 1998). 'LYHUVDVLQYHVWLJDo}HVFLHQWtÀFDVWrPHVWLPDGRDDQFHVWUDOLGDGHJHQ{PLFD
dos indivíduos através do cálculo do índice de ancestralidade africana (IAA), 
que se baseia no logaritmo da razão de verossimilhança de determinado 
genótipo multilocal na população africana comparado com a população HXURSHLD'HVWDIRUPDSRGHUVHLDTXDQWLÀFDURQtYHOGHKHUDQoDJHQpWLFD
de populações distintas (SHRIVER et al., 1997).
Os traços físicos de um indivíduo, especialmente cor da pele, cor e textura 
do cabelo, e a forma dos lábios e do nariz, são constantemente usados SDUDLQWURGX]LUDSHVVRDHPXPDFDWHJRULDUDFLDOHGHVWHPRGRLQÁXLUQDV
relações sociais humanas. Porém, acredita-se que estes traços oligogênicos HPHUJLUDP FRPR DGDSWDomR D IDWRUHV JHRJUiÀFRV VHOHWLYRV WDLV FRPR
radiação solar, temperatura e hábitos alimentares (PENA; BORTOLINI, 2004). 
Assim, há grande concordância entre antropólogos e geneticistas que, do 
ponto de vista biológico, não há raças.
Histórico genético-populacional brasileiro$VRFLHGDGHEUDVLOHLUDWHPPDUFDGDHPVXDKLVWyULDDLQÁXrQFLDGHWUrV
principais povos: europeus, primeiro povo não nativo a desembarcar no 
território; africanos trazidos escravizados e nativos indígenas (CALDEIRA 
et al., 1997). Posteriormente, outros povos passaram a fazer parte dessa 
estrutura, como nipônicos, p.ex. Dessa forma, atualmente, dados censitários GR ,%*(  UHÁHWHP XP TXDGUR FRPSRVWR SRU XPD SRSXODomR HP
sua maioria, mestiça (pardos), seguidos dos brancos, negros e amarelos ou 
indígenas (Tabela 1). 
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Tabela 1: 'LVWULEXLomRSHUFHQWXDOGDFRUGHSHOHSRUUHJL}HVJHRJUiÀFDVEUDVLOHLUDV5HJL}HV*HRJUiÀFDV População
Total Distribuição Precentual por cor
Branca Preta Parda
Amarela ou LQGtJHQD
Brasil 190.755.799 48,2 6,9 44,2 0,7
Norte 14.726.059 23,6 4,7 71,2 0,4
Nordeste 51.065.275 28,8 8,1 62,7 0,3
Sudeste 78.557.264 56,7 7,7 34,6 0,9
Sul 26.999.776 78,5 3,6 17,3 0,7
Centro-Oeste 13.040.246 41,7 6,7 50,6 0,9
Fonte: (IBGE, 2010).
Contudo, por meio de estudos com marcadores informativos de DQFHVWUDOLGDGH 0,$V 3DUUD H FRODERUDGRUHV  YHULÀFDUDP R tQGLFH
individual de ancestralidade africana (IAA) em uma amostra de populações 
brasileiras, provenientes do município de Queixadinha no estado de Minas 
Gerais (Tabela 2), mostrando que um indivíduo de cor de pele preta teve um 
IAA de -10.5, o quarto menor das amostras.(PHVWXGRFRPXPDDPRVWUDGHGX]HQWRVLQGLYtGXRVFODVVLÀFDGRVFRPREUDQFRVGHGLIHUHQWHVUHJL}HVGR%UDVLORVPHVPRVDXWRUHVYHULÀFDUDPTXH
mais de 75% dos brancos das regiões Norte, Sudeste e Nordeste do Brasil 
apresentaram índices IAA superiores a 10%, enquanto no sul essa parcela 
foi de 49% (Tabela 3).
Tabela 2: Estimativa percentual de ancestralidade africana para a população 
brasileira autodeclarada branca de quatro regiões brasileiras e, para brancos, 




Queixadinha Pardos 44 30-61
Pretos 51 36-66
Norte Brancos 22 12-35
Brasil Nordeste Brancos 29 15-48
Sudeste Brancos 32 16-53
Sul Brancos 12 1-34
Fonte: Extraído e adaptado de PENA e BORTOLLINI (2004).
1 Estimativa gerada a partir da análise de dez MIAs.
2 /LPLWHGHFRQÀDQoDGH
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Tabela 3: Proporção relativa de ancestralidade africana em brasileiros 
autodeclarados como brancos.
Ancestralidade $IULFDQD Brancos Pretos1 Brancos
Sul Norte Nordeste Sudeste EUA2
> 10% 49,1 75,5 80,0 89,0 96,7 10,7
> 20% 29,4 57,1 64,0 78,7 93,3 2,1
> 30% 15,9 46,9 54,0 63,8 86,7 0
> 40% 9,8 26,5 36,0 46,8 80,0 0
> 50% 3,9 18,4 26,0 25,5 73,3 0
> 60% 0 8,2 18,0 19,1 63,3 0
> 70% 0 2,0 6,0 10,6 40,0 0
> 80% 0 2,0 2,9 4,2 20,3 0
> 90% 0 0 0 2,0 13,3 0
Fonte: Extraído e adaptado de PENA e BORTOLINI (2004). 
1)RUDPLQFOXtGRVRVLQGLYtGXRVSUHWRVGDDPRVWUDGH4XHL[DGLQKDSDUDÀQVGHFRPSDUDomR
2 Estados Unidos da América. Extraído e adaptado por Pena e Bortolini a partir dos dados de Shriver et al (2003).
Ancestralidade e medicina
A população humana também não é homogênea em relação aos riscos 
de contrair doenças. É fortemente provável que cada ser humano tenha um ULVFR~QLFRGHÀQLGREDVHDGRHPVXDKHUDQoDJHQpWLFDDVVRFLDGDDRVIDWRUHV
ambientais a qual esteja submetido.
Este é o principal objetivo de pesquisas epidemiológicas que visam 
caracterizar riscos a doenças no âmbito individual e populacional. O que 
permitiria traçar planos de prevenção e estratégias terapêuticas. Tais estudos 
se aplicam também a traços normais, como variáveis quantitativas que SRGHPLQÁXHQFLDUHPWUDWDPHQWRVHQDUHVSRVWDDDJHQWHVIDUPDFROyJLFRV
(RISCH et al, 2002).
Estudo da expressão de genes ou da interação entre estes com 
importância médica, especialmente no que diz respeito à suscetibilidade a 
doenças e à resposta individual ou populacional a fármacos recebeu o nome 
de farmacogenômica e farmacogenética (GARRIDO, 2010). Esta diversidade 
de resposta terapêutica e predisposição a doenças nas populações humanas VmRUHÁHWLGDVHPSDGU}HVGHSUHYDOrQFLDVHGHPRUWDOLGDGHSRUHQIHUPLGDGHV
nas diferentes populações. 
Nos Estados Unidos, por exemplo, há elevada frequência de casos de 
câncer de próstata e hipertensão arterial entre os afro-americanos, enquanto 
o câncer de mama é mais frequente em mulheres de ancestralidade europeia 
(CENTERS FOR DISEASE CONTROL AND PREVENTION, 2012). 
Há uma estruturação da diversidade genética em relação à origem JHRJUiÀFD H GH IRUPD SDUDOHOD Ki XPD GLVWULEXLomR GLIHUHQFLDGD GH
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GRHQoDV HP GHWHUPLQDGDV UHJL}HV FRP IUHTXrQFLDV JrQLFDV UHÁHWLQGR
fatores ambientais aos qual a população está submetida (JONES et al; 2008).
A anemia falciforme, causada pela homozigose do alelo ßS do gene da 
ȕ-globina, é uma doença grave, muitas vezes associada com morte nas 
duas primeiras décadas de vida. Já o heterozigoto para o alelo bS além 
de ser sadio, apresenta resistência aumentada à malária pelo Plasmodium 
falciparum, especialmente maior sobrevida na fase aguda da doença. 
Consequentemente, a “mutação falciforme” (isto é, a troca de glutamato 
por valina na posição 6 da b-globina) é uma mutação adaptativa em regiões 
endêmicas de malária falciparum e o alelo bS é comum na África, sobretudo 
nas regiões onde a malária é endêmica (PENA, 2005).
Outro exemplo interessante está voltado para o desempenho muscular. 
Diversos estudos apontam que a constituição genética de um indivíduo 
pode estar associada a características de resistência e/ou explosão muscular 
(YANG et al, 2003; NIEMI e MAJAMAA, 2005; DRUZHEVSKAYA et al, 2008; 
ROTH et al, 2008). O principal objeto destas pesquisas é o gene ACTN3. Yang 
e colaboradores (2003) demonstraram que a proteína Į-actinina-3 estava 
ausente em 18% dos indivíduos brancos saudáveis  devido à homozigose 
para um códon de terminação comum no gene ACTN3, R577X. Į-actinina-3 p HVSHFLÀFDPHQWH H[SUHVVR HP ÀEUDV PXVFXODUHV GH FRQWUDomR UiSLGD
responsáveis  pela geração de força em exercícios de explosão muscular. No HQWDQWRRVHVWXGRVVDOLHQWDPTXHWDLVSROLPRUÀVPRVQmRHVWmRDVVRFLDGRVDKHUDQoDELRJHRJUiÀFDQHPWDPSRXFRDFRURXUDoDGRLQGLYtGXR&RQVLGHUDo}HVÀQDLV
A autodeclaração ou avaliação de parâmetros físicos em princípio UHODFLRQDGRVDJUXSRUDFLDOpEDVWDQWHVXEMHWLYDHQmRSRVVXLYDORUFLHQWtÀFR
para predições médicas. Assim, usar parâmetros morfológicos de uma pessoa 
para determinar sua ancestralidade, possíveis fatores de risco, estratégias WHUDSrXWLFDV RX DSWLGmR HVSRUWLYD VHP WHVWHV JHQpWLFRV HVSHFtÀFRV p
bastante temerário.
Além disso, em populações como a brasileira, os dados de vários 
pesquisadores mostram baixa correlação entre aparência física, sobretudo 
cor de pele, e ancestralidade genética, tornando discutíveis os dados 
censitários sobre ancestralidade.5HIHUrQFLDV
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